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和文要旨
　病理診断の基本がヘマトキシリン・エオジン染色標本による形態診断であることに議論の余地はないが，免疫組織







ALK 遺伝子再構成を検出する FISH のように，骨軟部腫瘍でも今後治療薬選択のために FISH の適応が拡がり，病理





Morphological examination using by hematoxylin and eosin-stained sections is the most fundamental and 
important method for pathological diagnosis, although ancillary methods including immunohistochemistry and 
fluorescence in situ hybridization (FISH) have remarkably developed in recently. The advantage of FISH is the facility 
of analysis procedure and the convenience that we are able to perform it using ordinary formalin-fixed and paraffin-
embedded specimens in the routine work. So, many clinical laboratory and pathology divisions have introduced FISH 
and are using it for pathological diagnosis. Soft tissue and bone tumors are generally rare and diagnosis of them may 
be one of the most difficult fields for pathologists who work in institutes without expertise of these fields. However, 
FISH can make a confirmative diagnosis of the tumors by detection of specific chimeric genes, gene amplification, and 
gene deletion. In this article, we explain a principle of FISH and how to interpret the signals, and demonstrate our 
representative current works of surgical pathology using FISH.
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あるが，ARMS ではキメラ遺伝子 PAX-FKHR/FOXO1 が
存在するため，その検出が確定診断に有用である．33 例の
RMS（ERMS：19 例，ARMS：14 例）を対象にこれまで
使用実績の報告がない FKHR（13q14）の 2 色分離プロー
ブを用いて診断における有用性を検討した．ERMS の 18
例（94.7％），ARMS の 13 例（92.8％）でシグナルの発色











子 EWSR1-NR4A3 の同定が確定診断に有用である．18 例
の EMC を対象に市販されている EWSR1 分離プローブと
独自デザインした NR4A3 分離プローブを用いた FISH と，
凍結検体を用いた RT-PCR によりキメラ遺伝子 EWSR1-
NR4A3 の同定を試みた．15 例（83％）の EMC で EWSR1
（13/18，72％），NR4A3（11/18，61％）の双方，あるいは
一方の分離シグナルが検出された．シグナルの平均陽性率
は EWSR1 で 80％，NR4A3 で 74％と高値であった．一方，
RT-PCR では凍結検体が利用可能であった 11 例でキメラ遺
伝子 EWSR1-NR4A3，TAF15-NR4A3，TFG-NR4A3 を同
定した 2）．手技の簡便性も考慮すれば EWSR1，NR4A3 分








のエキソン 4 から染色体 8q13 にある NCOA2 のエキソン
13 までの欠失によるキメラ遺伝子 HEY1-NCOA2 が存在す
る．HEY1と NCOA2 を蛍光色素標識した 2 色融合プロー
ブを用いて 10 例の MC でキメラ遺伝子 HEY1-NCOA2 の




































































c． プローブマップ．染色体 8q21 の HEY1 を赤，染色体 8q13 の NCOA2 を緑で標識する．この間の欠失によりキメ
ラ遺伝子 HEY1-NCOA2 が形成される．






FISH 用に NCOA2 の 2 色分離プローブを作製し，STA4
例，SFT4 例，CAF3 例，粘液線維肉腫 3 例，粘液型脂肪
肉腫 3 例，低悪性度線維粘液肉腫 3 例で NCOA2 FISH と
STAT6 の免疫組織化学を併用し行った結果，形態が類似
する上記腫瘍をより確実に鑑別することが可能であった 9）
（図 3）．STA で認められた NCOA2 分離シグナルは SFT で
は認められず，NCOA2 FISH は良性腫瘍である STA を潜
在的悪性腫瘍である SFT から鑑別する点において特に有用


























CIC の 2 色分離プローブ，CIC-FOXO4 の 2 色融合プ
ローブを作製し，FISH でもキメラ遺伝子の存在を確認した 
（図 4）．これまで報告がないキメラ遺伝子 CIC-FOXO4 を
有する新規の ESFT 様腫瘍として CIC-FOXO4 肉腫を報





















b． FISH 所見．赤，緑からなる分離シグナル（矢頭）と黄シグナル（矢印）が見られる．キメラ遺伝子 AHRR-
NCOA2 の存在が示唆される．
a b
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意を払う必要がある．
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c． FISH 所見．融合シグナル（矢頭）と1 個の緑シグナル（矢印）が見られる．染色体 Xq13 の FOXO4（赤シ
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